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ACSR-PCR Creación de un lugar de restricción mediante amplificación.
ACTH Hormona adrenocorticotropa.
Arg Arginina.
ARP Actividad de la renina plasmática.
ASF Factor estimulante de la aldosterona.
Asn Asparagina.
BB Azul bromofenol.
BSA Albúmina sérica bovina.
C. Formas crípticas.
C.N. Controles normales.
C4A / C4B Genes del componente 4 del complemento.
cAMP Adenosina-monofosfato cíclico.
CBG Globulina transportadora de cortisol.
cDNA Ácido desoxirribonucleico complementario.
Ci Curie.
CMO I Corticosterona metil-oxidasa I.
CMO II Corticosterona metil-oxidasa II.
Compuesto S 11-desoxicortisol.
Conversión Conversión CYP21B.
CRH Hormona liberadora corticotropa.
CYP21A / CYP21B Pseudogen y gen funcional de la 21-hidroxilasa.
d Dalton.
D.O. Densidad óptica.
Del 8 pb Deleción 8-pb.
Abreviaturas                                                                                                                          
x
Del A Deleción CYP21A.
Del B Deleción CYP21B.
DHA / DHEA Dihidroepieandrosterona.





Dup A Duplicación CYP21A.
ECA Enzima conversora de la angiotensina.
EDTA Ácido etileno-diamino-tetraacético.
FAD Flavín adenín dinucleótido.
FMN Flavín mononucleótido.




GnRH Hormona liberadora de gonadotrofinas.
His Histidina.
HLA Sistema mayor de histocompatibilidad (Antígenos Leucocitarios
Humanos).
HPLC Cromatografía líquida de alta definición.




KM Constante de Michaelis-Menten.
L, dL, mL, µL Litro, decilitro, mililitro, microlitro.




M, mM, µM Molar, milimolar, micromolar.
m. Meses.
                                                                                                                          Abreviaturas
xi
MCR Receptores de las melanocortinas.
Met Metionina.
min Minutos.
MND Mutación no detectada.




NADPH Nicotinamide-adenine-dinucleotide phosphate reduced.
NC Forma No Clásica.
nm Nanómetro.
nmol Nanomol.
OGE Órganos genitales externos.
P Progesterona.
P. Progenitores.
P450 17α P450 17α-hidroxilasa.
P450C21 21-hidroxilasa.
P450scc Desmolasa 20-22 o P450 side-chain cleavage.
pb, Kb, Mb Pares de bases, kilobases, megabases.
PBS Phosphate buffer saline.







PVC Punciones de las vellosidades coriales.
r Coeficiente de correlación de Pearson.




SDS Sodium Dodecil Sulfate.





SNC Sistema nervioso central.
StAR proteina Steroidogenic Acute Regulatory protein.
SV Forma virilizante simple.
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xiii
GLOSARIO
Adrenarquia o adrenarquía. Despertar puberal de la fracción androgénica de la corteza
suprarrenal.
Amenorrea. Falta de menstruación. Es primaria o secundaria según que aquélla no
haya aparecido en tiempo oportuno o haya cesado después de haber aparecido.
Anorexia. Falta de apetito.
Astenia. Falta o pérdida de fuerza.
Estenosis. Estrechez patológica congénita o accidental de un orificio o conducto.
Ginecomastia. Volumen excesivo de las mamas en el hombre.
Hipercaliemia. Exceso de potasio en la sangre.
Hiperpotasemia. Exceso de sales de potasio en la sangre; hipercaliemia.
Hiponatremia. Deficiencia de sales de sodio en la sangre, depleción salina.
Hipotonía. Tono muscular inferior al normal.
Hirsutismo. Síndrome que se caracteriza por la aparición de pilosidades en zonas
glabras, especialmente en la mujer.
Idiopatía. Enfermedad de origen primitivo o desconocido.
Oligomenorrea. Menstruación escasa o poco frecuente; hipomenorrea u opsomenorrea.
Polidipsia. Necesidad de beber con frecuencia y abundantemente.
Poliquístico. Que presenta muchos quistes.
Poliquistosis. Enfermedad poliquística bilateral y congénita de los riñones.
Poliuria. Emisión exagerada de orina.
Ponderal. Relativo al peso.
Pseudohermafroditismo. || -femenino. Ginandria; estado en que las características
sexuales externas parecen masculinas, pero con presencia de ovarios. || -masculino.
Androginia; estado en que los caracteres sexuales externos son más o menos femeninos,
pero existen testículos, ordinariamente no descendidos.
Pubarquia. Aparición de pilosidad púbica y/o axilar antes de los 8 años.
Pubertad. Periodo de la vida comprendido entre los 12 y 14 años, en el que comienza la
función de los órganos reproductores, indicada en el hombre por la erección y
eyaculación seminal y en la mujer por la menstruación. || -precoz. Madurez sexual
patológicamente temprana.
Suprarrenalectomía. Extirpación de la cápsula suprarrenal.
Abreviaturas                                                                                                                          
xiv
Tubérculo. Eminencia pequeña natural en un hueso o en otra parte. || -genital.
Eminencia en el embrión delante de la cloaca, de la que se desarrolla el pene o el
clítoris.
Uretrografía. Radiografía de la uretra.
Uretroscopia. Endoscopia de la uretra.
